갑상선중독성 주기성 마비(thyrotoxic periodic paralysis, TPP)는 갑상선 중독증의 합병증으로 동양인 남성에서 근육 마비와 저칼륨혈증 을 일으킨다[1]. 이온채널에서의 TPP의 원인이 되는 유전적 변이를 찾고자 하는 시도가 있어 왔다. 대상 유전자로서 CACNA1S (L형 전압의존 칼슘 이온통로의 접수일자: 2007년 11월 23일 통과일자: 2008년 1월 19일 책임저자: 김태용, 울산대학교 의과대학 서울아산병원 내분비내과 알파 1S 아단위) 유전자[2~6], KCNE3 (전압작동 칼륨 이온통 로, lsk-related family, member 3) 유전자[7], SCN4A (IV형 전압작동 나트륨 이온통로의 알파 아단위) 유전자 [5,6,8]가 연 구되었다. 일부 연구들은 이온 채널이 아닌 골격근 세포에 발현이 증가된 유전자, 즉 Na + /K + ATPase 유전자[6,9] 또는 제2형 베타 아드레날린 수용체 유전자[10]에 대하여 연구를 하기도 하였다. 하지만, 아직까지 TPP의 감수성 유전자는 확실하게 밝혀지지 않은 상태이다. TPP의 병태생리는 아직까지 불확실하나 갑상선 중독증 환자에서 과량의 탄수화물을 섭취하였을 경우에 골격근의 Na + /K + ATPase 활성이 증가되어 다량의 칼륨이 세포 외에 안드로겐수용체 유전자 CAG 반복 다형성과 갑상선 중독성 주기성 마비의 연관 울산대학교 의과대학 서울아산병원 내분비내과, 울산대학교 아산생명과학연구소 1 , 국립암센터 2 김원구․김태용․김정민 2 ․이윤수 1 ․최현정 1 ․김원배․송영기 ABSTRACT Background: Thyrotoxic periodic paralysis (TPP) occurs mostly in males, but no studies have addressed the role of androgen in the disease. Hyperinsulinemia can precipitate acute paralysis in TPP patients. CAG repeats in the androgen receptor (AR), an X-linked gene, correlate with serum insulin levels. Aim: To evaluate whether CAG repeats in the AR gene might predict the susceptibility to TPP in Korean male Graves' patients. Methods: We evaluated CAG repeat length in a series of 33 male TPP patients and 48 control patients by direct sequencing of the PCR product of the AR promoter site. Control patients were male Graves' patients without a history of paralysis. Results: The CAG repeat length varied from 15 to 34 (median of 23). The upper quartile of CAG length was equal to or above 26 repeats (long AR). The distribution of long AR was 0.30 in TPP and 0.15 in control patients, respectively (odds ratio, 2.51; 95% confidence interval, 0.92~6.85; P = 0.09). Conclusion: AR gene polymorphisms may not confer genetic susceptibility to TPP in Korean male patients with Graves' disease. (J Korean Endocr Soc 23:117~122, 2008) ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ

